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CETTE ADOLESCENTE DE 17 ANS avait une thrombopenie isolee 
connue depuis 2 ans, revelee par un epistaxis et des menorragies. 
Une appendicectomie avait ete realisee 1 an auparavant sans 
incident hemorragique sous couvert d’une transfusion plaquettaire. 

Le diagnostic initialement porte etait celui de purpura 
thrombopenique immunologique. Elle recevait regulierement 
des corticoYdes ainsi que des immunoglobulines intraveineuses (IglV), 
sans efficacite. Aucune manifestation extrahematologique n’etait 
presente. Aucun antecedent familial n’etait identifie. L’examen 
notait un purpura petechial (fig. 1) et des signes d’impregnation 
cortisonique. Les plaquettes etaient a 21 000 plaquettes/mm 3 , 
le reste de I’hemogramme etait normal, et la recherche d’anticorps 
anti-plaquettes negative. Le frottis sanguin revelait la presence 
de macroplaquettes et de corps de Dohle (fig. 2). Le sequengage 
du gene MYH9 montrait une mutation heterozygote de I’exon 30. 
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Le syndrome MYH9 regroupe quatre formes a expression Clinique 
proche: les syndromes d’Epstein, de Fechtner, de Sebastian 
et de May-Hegglin. 1 II s'agit d’une maladie genetique rare (prevalence 
estime a 1/500000), autosomique dominante, liee a la mutation 
du gene MYH9, situe en position 22q1 2-1 3, codant la chaine lourde 
de la myosine non musculaire de type IIA (NMMHC-IIA), proteine 
liee aux filaments d'actine du cytosquelette. La thrombopenie 
avec presence de macroplaquettes est constante et se traduit par 
un syndrome hemorragique souvent modern. Des corps de Dohle, 
inclusion intracytoplasmique leucocytaire, correspondent au precipitat 
de la proteine pathologique, peuvent y etre associes, sans anomalie 
fonctionnelle. L’atteinte plaquettaire est liee a un defaut de maturation 
megacaryocytaire. D’autres atteintes peuvent etre associees 
(nephropathie glomerulaire, surdite de perception, cataracte 
presenile). Le diagnostic repose sur revaluation de la distribution 
des chaines de myosine au sein des polynuclaires neutrophiles 
(recherche de depots granuleux) ainsi que sur le sequengage 
de MYH9. Les mesures therapeutiques sont non specifiques : 
contre-indications aux antiagregants et aux anti-inflammatoires 
non steroidiens, macroprogestatifs en cas de menorragies ; 
les corticoi'des et les IglV sont inefficaces. Les agonistes du recepteur 
de la thrombopoietine ont ete proposes en cas de syndrome 
hemorragique; 2 la desmopressine en preoperatoire et I'acide 
tranexamique en postoperatoire. 3 
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